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1. Wprowadzenie




















































nego	 z  uwzględnieniem	metod	 genotypowa-





































































Tabela 1.  Wskazania do dożylnej terapii suplementacyjnej 
alfa-1 antytrypsyną (wszystkie kryteria muszą 
być spełnione)
Rozedma z ciężkim wrodzonym niedoborem AAT 
Stężenie alfa-1 antytrypsyny w surowicy ≤ 11 μmol/l
FEV1 po leku rozszerzającym oskrzela = 30−65% wartości należnej 
lub roczny spadek FEV1 ≥ 50 ml/rok
Wyłącznie osoby nigdy niepalące lub byli palacze 



























































2. Epidemiologia i znaczenie kliniczne wrodzonego 
niedoboru alfa-1 antytrypsyny
2.1. Dane światowe






























































3. Diagnostyka wrodzonego niedoboru  
alfa-1 antytrypsyny











fenotypu	białka	lub	genotypu.	Zaleca się, aby roz-
poznanie niedoboru AAT zostało potwierdzone 
co najmniej dwiema metodami diagnostycznymi:
1)  pomiar stężenia AAT w surowicy + fenoty-
powanie białka AAT,
2)  pomiar stężenia AAT w surowicy + genoty-
powanie, 




















mg/dl,	 a  starszą	metodą	 immunoelektroforezy	
rakietkowej	—	150−330	mg/dl.	
Stwierdzenie obniżonego stężenia AAT 
u osoby badanej (≤ 100 mg/dl), stanowi bez-
względne wskazanie do kontynuacji diagnosty-
ki i wykonania dalszych badań jakościowych. 
Należy również je rozważyć u osoby z niskim 
prawidłowym stężeniem AAT (90−130 mg/dl 
lub 12−35 µM), zwłaszcza przy współistnieniu 


















Metoda	 jest	dość	 trudna	 technicznie,	cza-
sochłonna,	 a  ze	względu	na	 złożoną	mikro-















Genotypowanie	 pozwala	 na	 bezpośred-
nią	identyfikację	nieprawidłowości	w obrębie	






























3.2. Zalecany schemat postępowania 





































notypowania	AAT	 (patrz	 rozdział	 3.1.3)	 oraz	
sekwencjonowania	DNA	 (patrz	 rozdział	3.1.4)	
przedstawiono na rycinie 1.
W uzasadnionych	klinicznie	przypadkach,	





nowania	 genu SERPINA1.	 Prawidłowy	wynik	
pomiaru	stężenia	surowiczego	AAT	nie	wyklu-
cza	w tych	przypadkach	niedoboru	AAT.	
4. Postępowanie lecznicze i opieka nad chorymi 
z wrodzonym niedoborem alfa-1 antytrypsyny
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Rycina 1. Algorytm postępowania diagnostycznego przy podejrzeniu ciężkiego niedoboru alfa-1 antytrypsyny (AAT) lub innych mutacji powo-
dujących niedobór ilościowy, z uwzględnieniem: fenotypowania białka AAT (patrz rozdział 3.1.2), genotypowania AAT (patrz rozdział 3.1.3) oraz 


















































mogących	przyspieszać	 rozwój	 choroby	 i wy-
stąpienie	objawów	przed	20.	rż.	zalicza	się	eks-





















































u dzieci.	Obecnie	nie	 jest	 to	 terapia	 zalecana	
u dzieci.














POChP.	To	kluczowy,	 silny	czynnik	 ryzyka	 tej	
choroby	zarówno	u osób	z ciężkim	wrodzonym	
niedoborem	AAT	(PI*ZZ,	PI*SZ,	PI*Null/Null),	





























































































































wartości	 należnej)	 dożylna	 substytucja	AAT	
powoduje	zwolnienie	postępu	zmian	czynnościo-
wych	ocenianych	metodą	spirometrii.	Brakuje	






















chorych	z  łagodną	 i  skrajnie	 ciężką	obturacją	
(FEV1 <	30%	wartości	należnej).	Nie	potwierdzo-
no,	aby	stanowiła	skuteczną	profilaktykę	rozwoju	
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Tabela 2. Główne wskazania diagnostyczne niedoboru alfa-1 antytrypsyny
Rozedma, w szczególności o wczesnym początku (przed 45. rokiem życia)
Objawowa postać POChP, niezależnie od ekspozycji na dym tytoniowy
Astma oskrzelowa z utrwaloną obturacją oskrzeli
Przetrwała obturacja oskrzeli potwierdzona testami czynnościowymi i ekspozycja na czynniki zawodowe lub dym tytoniowy, niezależnie od 
obecności objawów
Rozstrzenie oskrzeli o nieznanej etiologii
Zapalenie naczyń z obecnością c-ANCA
Choroba wątroby o nieznanej etiologii
Martwicze zapalenie tkanki podskórnej (necrotizing panniculitis)
Krewni chorych z potwierdzonym niedoborem alfa-1 antytrypsyny














5.1. Główne wskazania  












































































ATS/ERS	 Statement:	 Standards	 for	 the	 Diagnosis	 and	Ma-
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